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Amelogénesis imperfecta 
hipocalcificada tipo 1118: 
a propósito de una familia 
afectada 
RESUMEN 
Este trabajo presenta tres casos 
de amelogénesis imperfecta hipocal-
cificada tipo 1118 en una misma fa-
milia, /os cuales manifiestan una he-
rencia autosómica recesiva. 
Palabras clave: Amelogénesis 
imperfecta. Hipocalcificación. Defec-
tos de esmalte. 
SUMMARY 
This paper presents a family case 
report of amelogenesis imperfecta 
hypocalcification type 1118, with auto-
soma/ recessive trait. 
Key words: Ame/ogenesis imper-
fecta. Hypocalcification. Enamel de-
fects. 
Introducción 
E 1 término amelogénesis imper-fecta (Al) define un cuadro clínico con implicaciones de 
origen genético no asociado a en-
fermedades sistémicas. Se trata de 
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un fallo generalizado estructural del 
esmalte que puede afectar ambas 
denticiones temporal y permanente 
(1). 
En los pacientes afectados suele 
darse con cierta frecuencia, antes de 
la erupción dentaria, la impactación 
de dientes en los huesos maxilares 
y la reabsorción periférica debido a 
la reducción del epitelio del esmal-
te. Como consecuencia se produce 
una interrupción en la secuencia de 
erupcfón (2, 3, 4, 5). 
A nivel genético la Al puede pre-
sentar una herencia autosómica do-
minante o recesiva o bien una he-
rencia ligada al sexo (6). 
En el siguiente artículo describire-
mos tres casos de Al tipo 1118 au-
tosómica recesiva dentro de una 
misma familia en la que existe con-
sanguineidad entre los padres. 
La Al ha sido clasificada de acuer-
do a la presencia de hipoplasia, hi-
pocalcificación o hipomaduración 
del esmalte (7). Witkop propuso en 
1989, una clasificación de la Al ba-
sada en la apariencia clínica y ra-
diográfica del defecto del esmalte así 
como sobre el tipo de herencia del 
rasgo (8) (Fig. 1). 
Existen detractores de esta clasifi-
cación, y así estudios microrradio-
gráficos realizados por Backman et 
al. (9) revelan que en la mayoría de 
Tipo l. Hipoplásica. 
lA Hipoplásica, piqueteada (AD) 
lB Hipoplásica, localizada (AD) 
IC Hipoplásica, localizada (AR) 
ID Hipoplásica, lisa (LS) 
lE Hipoplásica, lisa (DLS) 
IF Hipoplásica, rugosa (AD) 
IG Esmalte agenésico (AD). 
Tipo 11. Hipomaduración. 
IIA Hipomaduración pigmentada 
(AR) 
118 Hipomaduración (RLX) 
IIC En copos de nieve (AD). 
Tipo 111. Hipocalcificada. 
lilA Hipocalcificada (AD) 
1118 Hipocalcificada (AR). 
Tipo IV. Hipomaduración-Hipo-
plásica con taurodontismo. 
IVA Hipomadurada-Hipoplásica 
con taurodontismo (AD) 
IVB Hipoplásica-Hipomadurada 
con taurodontismo (AR). 
Fig_ 1 - Clasificación de la amelogénesis 
imperfecta según Witkop. (AD= Autosó· 
mica dominante; AR= Autosómica rece-
slva; DLX= Dominante Ligada al Sexo; 
RLX= Recesiva ligada al Sexo). 
los casos pueden coexistir zonas de 
hipomineralización y de hipoplasia 
en el mismo diente por lo que la 
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Flg. 2 - Caso 1 
A) Fotografía de perfil 
B) Fotografía lntraoral 
e) Ortopantomografía 
clasificación de Witkop es desde este 
punto de vista errónea. 
Epidemiología. 
Características de la Al 
tipo IIIB 
La dificultad que conlleva obtener 
casos bien documentados se refleja 
en los pocos datos epidemiológicos 
con los que contamos. La prevalen-
cia estimada de Al es, según un es-
tudio de Backman & Holm (10) reali-
zado en Suecia, de 1 de cada 4.000, 
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Flg. 3 - Caso 11 
A) Fotografía de perfil 
B) Fotografía intraoral 
C) Ortopantomografía 
mientras que en el realizado por Wit-
kop (11), en EE.UU., la incidencia fue 
de 1/12-14.000. En España no hemos 
encontrado estudios epidemiológi-
cos. 
La Al tipo IIIB se caracteriza por 
presentar una herencia autosómica 
recesiva. Entre los criterios genera-
les que caracterizan este tipo de he-
rencia está el hecho de que apare-
ce en hermanos y no en padres u 
otros parientes. La cuarta parte de 
los hermanos de individuos afecta-
Fig. 4 - Caso 111 
A) Fotografía de perfil 
B) Fotografía intraoral 
C) Ortopantomografía 
dos también lo estarán (11); cuanto 
menos frecuente es el genotipo, ma-
yor probabilidad habrá de que los 
padres sean consangufneos. La re-
lación varón/hembra es de 1:1 (12, 
13). 
Este tipo de Al se caracteriza por-
que tanto los dientes no erupciona-
dos como los recién erupcionados 
presentan un esmalte amarillo, ma-
rrón claro o anaranjado de grosor 
normal, poco mineralizado y no ne-
cesariamente igualmente afectados 
en todas las áreas (14). Después de 
la erupción, el esmalte se oscurece 
progresivamente y se pierde con fa-
cilidad por atrición, por lo que a ni-
vel cervical el esmalte se presenta 
mejor conservado (13). 
Frecuentemente se asocia con 
mordida abierta anterior, posiblemen-
te debido a la interposición lingual 
que se genera para compensar la 
sensibilidad térmica que la caracte-
riza. Radiográficamente el esmalte es 
menos opaco que la dentina. A me-
nudo se forma c~gulo (14, 15). 
Casos clínicos reportados 
En este artículo se presentan los 
casos clínicos de tres hermanos, vi-
sitados en la Clínica Odontológica de 
la Facultad de Odontología de la 
Universidad de Barcelona, afectos 
de Al que después de un estudio 
genealógico se determina que se tra-
taba de Al hipocalcificada autosómi-
ca recesiva tipo 1118 (según la clasifi-
cación de Witkop) tomando en 
cuenta la severidad de la presenta-
ción y la consanguineidad de los pa-
dres. 
Caso 1 
I.M.E., 8 años. 
Características faciales: cara simé-
trica, protrusión labial superior; man-
díbula retrognática, labios incompe-
tentes y musculatura hipotónica; 
respirador bucal. En posición de re-
poso mantiene la interposición labial. 
Oclusión: diastema interincisal, api-
ñamiento inferior clase 11 molar y ca-
nina; incisivos superiores vestíbulo-
versionados; deglución con interpo-
sición labial. Pérdida importante de 
la dimensión vertical posterior y mor-
dida abierta oculta en el sector an-
terior. 
Comentario: 
A pesar de que es el más joven 
existe bastante pérdida de esmalte en 
sectores posteriores y ello debe tener-
se en cuenta al planear el tratamiento. 
Existe también sensibilidad térmica. 
Caso 11 
A. M .E., 9 años. 
Características faciales: cara simé-
trica, protrusión maxilar, retrognatia 
mandibular, incompetencia labial y 
musculatura hipotónica; respirador 
bucal y deglución atípica. escaso de-
sarrollo del tercio inferior. 
Oclusión: mordida abierta antera-
superior, en la que sólo contactan 
los primeros molares definitivos. No 
están presentes en la arcada ni los 
incisivos laterales superiores ni el in-
cisivo lateral inferior izquierdo. Exis-
te una tendencia de clase 111 molar 
en el sector posterior izquierdo, y cla-
se 11 en el derecho. No existe espa-
cio para la erupción de los laterales, 
cara simétrica, labios incompetentes, 
labio superior corto musculatura hi-
potónica. En posición de reposo 
mantiene interposición. 
Comentario: 
Existe gran pérdida de esmalte en 
sectores posteriores con exposición 
dentinaria y en sensibilidad térmica. 
En este caso el esmalte presenta un 
color marrón-anaranjado. 
Caso 111 
S.M.E., 10 años. 
Características faciales: cara simé-
trica, protrusión maxilar discreta, 
mandíbula retrognática, mantiene in-
terposición labial en posición de re-
poso. 
Oclusión: clase 1 derecha y clase 11 
izquierda. Apiñamiento superior e in-
ferior. No han erupcionado los se-
gundos molares. Mordida abierta 
oculta en el sector anterior. Deglu-
ción atípica. 
Comentario: 
Existe pérdida de esmalte locali-
zada en incisivo central superior de-
recho y presenta una coloración más 
blanquecina. 
Discusión 
No es muy frecuente observar en 
la clínica diaria casos tan evidentes 
de amelogénesis imperfecta como 
los descritos. Muchos casos de Al 
pasan desapercibidos como pudie-
ra ocurrir con el tercero, por lo que 
es muy importante hacer una bue-
na historia clínica y genealógica. En 
los casos presentados de Al hipo-
calcificada tipo 1118 al pertenecer a 
una misma familia, la consanguinei-
dad de los padres ayudó de mane-
ra determinante en el diagnóstico del 
tipo de amelogénesis. 
Los signos más importantes de 
este tipo de afección son la sensibi-
lidad térmica, la maloclusión y la rá-
pida pérdida del esmalte a edades 
tempranas. · 
Estos pacientes están siendo tra-
tados actualmente en distintos ser-
vicios en la Clínica Odontológica de 
nuestra Facultad. 
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